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Болезнь Помпе – наследственное аутосомно-рецессивное заболевание накопления гликогена вследствие снижения активности 
фермента кислой α-глюкозидазы в лизосомах, развитие которого возможно в любом возрасте. К болезни Помпе с поздним нача-
лом (БППН) относятся случаи с дебютом после 1-го года жизни. БППН имеет крайне широкий возрастной диапазон появления 
клинических признаков, что существенно затрудняет диагностику у взрослых. Представлено описание верифицированного слу-
чая БППН в Республике Казахстан. Приведена хронология появления клинических признаков и симптомов, результатов паракли-
нических исследований, помогающих заподозрить БППН и верифицировать диагноз по снижению активности фермента кислой 
α-глюкозидазы в сухом пятне крови.
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Lack of vigilance is the main factor of late diagnosis of glycogen storage disease type II in the Republic of Kazakhstan
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Pompe disease is a hereditary autosomal recessive disease characterized by accumulation of glycogen due to decreased activity of acid 
α-glucosidase enzyme in lysosomes. The disease can develop at any age. Cases with onset after the 1st year of life are attributed to late-onset 
Pompe disease (LOPD). LOPD has a very wide age range when clinical manifestations appear which significantly complicates diagnosis 
in adults. A case of verified Pompe disease in the Republic of Kazakhstan is presented. A chronology of clinical manifestations and symp-
toms, results of paraclinical examinations helping to suspect LOPD and verify the diagnosis by decreased activity of acid α-glucosidase 
in dry blood spot are described. 
Key words: late-onset Pompe disease, limp-girdle muscular dystrophy, acid α-glucosidase
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Болезнь Помпе (БП) – наследственное аутосом-
но-рецессивное метаболическое лизосомальное за-
болевание с широким возрастным диапазоном дебю-
та, мультисистемными клиническими проявлениями 
и значительной генетической гетерогенностью. В за-
висимости от времени дебюта БП классифицируют 
на младенческую (особо агрессивную) и БП с позд-
ним началом (БППН). Первый генетически доказан-
ный случай БППН в России был описан в 2014 г. [1], 
после чего появились еще несколько сообщений 
[2, 3], а также описания новой мутации [4].
Частота БППН в популяции пациентов с феноти-
пом поясно-конечностной мышечной дистрофии 
(ПКМД) и бессимптомным повышением уровня креа-
тинкиназы (КК) составляет 4,2 % [5–7].
В основе генетического дефекта, независимо 
от формы болезни, лежит мутация в гене GAA, ко-
торая приводит к снижению активности фермента 
кислой α-глюкозидазы (АГ), ответственного за пе-
реработку гликогена в лизосомах. Сегодня описа-
но более 550 патогенных мутаций в гене GAA 
(http://www.pompecenter.nl).
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Младенческая форма БП характеризуется миопа-
тией (синдромом вялого ребенка), высоким уровнем 
КК и органомегалией, в основном проявляющейся 
кардиомиопатией. Младенческая форма является аг-
рессивным гликогенозом, который при отсутствии 
лечения в большинстве случаев приводит к смерти уже 
на 1-м году жизни. БППН может проявиться в любом 
возрасте после 1-го года жизни и отличается преиму-
щественным вовлечением скелетной мускулатуры. 
Заболевание в дебюте характеризуется значительным 
полиморфизмом проявлений и по мере развития фе-
нотипически напоминает ПКМД. Один из ярких 
симптомов БППН – присоединение дыхательных 
нарушений за счет слабости межреберных мышц и ди-
афрагмы. Описаны редкие случаи изолированной 
персистирующей гиперкреатинкиназемии в комбина-
ции со снижением вентиляционной способности лег-
ких или без него [6, 7]
Приводим случай БППН с анализом причин, при-
ведших к задержке правильного диагноза.
Клинический случай
Пациентка Г., 60 лет, по национальности казашка, 
постоянно проживающая в г. Алматы Республики Казах-
стан, была направлена на консультацию из Центра ки-
незиологии. До 50 лет считала себя здоровой, пока окру-
жающие не стали обращать внимание на изменение 
походки – ходила, «переваливаясь с ноги на ногу» за счет 
слабости мышц тазового пояса. Субъективно считала, 
что особенности походки связаны с возрастом и неак-
тивным образом жизни. В течение следующего года 
на фоне прогрессирования изменения походки пациентка 
отметила боли в пояснице, тазобедренных суставах 
и мышцах передней группы бедер. Был поставлен диагноз: 
артроз тазобедренных суставов, остеохондроз пояснич-
ного отдела. Пациентка получала стандартную медика-
ментозную терапию нестероидными противовоспали-
тельными препаратами (НПВС) и хондропротекторами 
без эффекта.
В течение следующих 3 лет слабость мышц тазового 
пояса и нижнего отдела спины усилилась настолько, 
что с кресла больная могла встать только с помощью 
рук, появилась слабость в дельтовидных мышцах. Боли 
в мышцах по интенсивности и локализации оставались 
на прежнем уровне и не реагировали на прием НПВС. 
Пациентка была госпитализирована в неврологическое 
отделение Центральной городской клинической больницы 
г. Алматы.
По данным стимуляционной электромиографии 
(ЭМГ) нервов ног выявлены нормальные значения про-
ведения импульса при исследовании малоберцовых нер-
вов с 2 сторон при снижении М-ответов справа / слева 
до 2,1 / 2,4 мВ (норма >3,5 мВ); сенсорных ответов 
при тестировании икроножного нерва не получено. 
Результаты были расценены как «синдром Гийена–
Барре, вариант острой моторной аксональной 
нейропатии». При этом в формулировке диагноза было 
обращено внимание на «преимущественно проксималь-
ный тетрапарез». Назначен короткий курс глюкокор-
тикостероидов (ГКС) в дозе 70 мг, который не оказал 
эффекта на выраженность пареза и мышечного боле-
вого синдрома. Состояние пациентки неуклонно ухуд-
шалось, и в возрасте 56 лет (6 лет от начала болезни) 
при ходьбе она стала пользоваться тростью, появились 
утомляемость и слабость мышц шеи, спины, усилились 
боли в спине, преимущественно в поясничной области. 
Пациентка была обследована у ревматолога, постав-
лен диагноз: «Полимиозит. Болезнь Бехтерева?». По-
вторно назначен курс ГКС (метилпреднизолон 1,0 мг / кг 
в течение 3 нед) с последующей отменой в связи отсут-
ствием эффекта.
Через 8 лет от момента появления первых признаков 
мышечной слабости пациентка обратилась в Центр 
кинезиологии в целях реабилитации.
В статусе на момент обращения: пациентка пере-
двигается в кресле-каталке. При самостоятельной по-
пытке встать с кресла – миопатические приемы, 
при перемещении нуждается в посторонней помощи. 
В положении лежа не может оторвать голову от по-
душки, сесть без помощи рук, поворачивается в постели 
с посторонней помощью. Отмечаются вялый прокси-
мальный парез бедер, сила мышц бедер 2 балла, атрофия 
четырехглавых, ягодичных мышц; гипотрофия мышц 
голени, стоп, движения в стопах сохранены – 4 балла. 
Наблюдаются снижение силы мышц плечевого пояса 
до 2–3 баллов, гипотрофия дельтовидных мышц, асим-
метричная атрофия надлопаточной, подлопаточной 
мышц (больше справа). Сила кисти 4 балла. Пациентка 
не может спать на спине из-за затруднения дыхания, 
при разговоре появляется одышка.
При ЭМГ игольчатыми электродами mm. abductor 
pollicis brevis, deltoideus, vastus lateralis, biceps femoris 
brevis, tibialis anterior отмечены снижение амплитуды 
и длительности потенциалов двигательных единиц, ин-
терференционный паттерн рекрутирования (рис. 1). 
В покое в исследованных мышцах выявлена спонтанная 
активность мышечных волокон малой выраженности; 
в m. tibialis anterior зарегистрирован одиночный миото-
нический разряд (см. рис. 1в). Заключение: генерализован-
ное первично-мышечное поражение.
По данным магнитно-резонансной томографии 
(МРТ) поясничного отдела позвоночника отмечена кли-
новидная деформация тела L2, на аксиальных срезах 
визуализируется жировая дегенерация паравертебраль-
ных мышц (рис. 2).
При впервые проведенном исследовании уровня КК 
выявлено увеличение до 720 Ед / л (норма <140 Ед / л).
В связи с подозрением на БППН был проведен анализ 
по сухому пятну крови для определения активности ли-
зосомального фермента АГ: отмечено ее снижение 
до 0,1 мкмоль / л / ч (норма >3,3 мкмоль / л / ч). При генети-
ческом исследовании выявлены 2 гетерозиготные 
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мутации: c. [868A>C]; [2237G>A] в гене GAA. Таким 
образом, у пациентки верифицирована БППН.
Из семейного анамнеза со слов пациентки: родители 
были здоровы. У матери в пожилом возрасте отмечались 
затруднения при ходьбе, что было расценено как воз-
растные изменения. Сестра пациентки 54 лет, брат 
42 лет и сын 32 лет жалоб не предъявляют и считают 
себя здоровыми.
Пациентка отказалась от дальнейшего обследования 
и решения вопроса о назначении специфической фермент-
заместительной терапии (ФЗТ). Ближайшие родствен-
ники также отказались от скрининга БП по сухому 
пятну крови.
Обсуждение
Рассматриваемый случай является типичным при-
мером отсутствия настороженности относительно 
возможности развития ПКМД у лиц среднего и стар-
шего возраста, среди которых в первую очередь следу-
ет исключать гликогеноз 2-го типа. Диагностика 
БППН основана на выявлении жалоб и признаков 
миопатии: слабости и гипо- / атрофии скелетной му-
скулатуры, дыхательной недостаточности за счет на-
рушения работы диафрагмы и межреберных мышц. 
Патология со стороны сердца и других органов при 
БППН встречается значительно реже, чем при младен-
ческой форме. Сокращение сроков диагностики БП 
критично, поскольку позволяет как можно раньше 
начать патогенетическую ФЗТ и улучшить качество 
жизни пациента.
В представленном клиническом случае неспеци-
фические жалобы длительное время рассматривались 
как проявление дегенеративных изменений пояснич-
ного отдела позвоночника и крупных суставов. Спе-
циалистами не было принято во внимание отсутствие 
эффекта от приема НПВС, а также неуклонно про-
грессирующее нарастание слабости мышц прокси-
мальных отделов с формированием своеобразного 
паттерна ходьбы «вразвалку», что характерно для пер-
вично-мышечных форм патологии. Несмотря на яркие 
мышечные проявления, пациентке не выполнено ис-
следование уровня КК. ЭМГ-исследование функцио-
нального состояния периферического нейромоторно-
го аппарата также ограничилось анализом проведения 
импульса по малоберцовому и икроножному нервам, 
причем незначительное снижение М-ответа и отсут-
ствие сенсорного ответа икроножного нерва были 
расценены как острая моторная аксональная нейро-
патия при отсутствии анамнестических указаний 
на острое развитие болезни. Не было проведено ЭМГ-
Рис. 1. Электромиографическое исследование игольчатым электродом: 
снижение средней длительности, смещение гистограммы распределения 
потенциалов двигательных единиц по длительности и «облака» турн-
амплитудного анализа по первично-мышечному типу; увеличение числа 
полифазных потенциалов двигательных единиц в m. biceps femoris 
dext. (а), m. tibialis anterior sin. (б); комплексный разряд высокой часто-
ты, напоминающий миотонический разряд падающей амплитуды 
в m. tibialis anterior sin. (в)
Fig. 1. Electromyography examination using needle electrode: decreased mean 
duration, shift of the motor unit potential distribution histogram for duration 
and of the «cloud» turns-amplitude analysis of the primary muscle type; increased 
number of polyphasic motor unit potentials in m. biceps femoris dext. (а), 
m. tibialis anterior sin. (б); complex high-frequency discharge resembling 
myotonic discharge of decreasing amplitude in m. tibialis anterior sin. (в)
а
б
в
Рис. 2. Магнитно-резонансная томография поясничного отдела позво-
ночника: замещение паравертебральных мышц жировой тканью (изме-
нения указаны стрелками)
Fig. 2. Magnetic resonance imaging of the lumbar spine: substitution of the 
paravertebral muscles by fat tissue (changes are indicated by arrows)
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исследование мышц конечностей игольчатым электро-
дом, которое в данном случае могло подтвердить 
аксональный тип поражения или указать на первично-
мышечном уровне поражения. Назначение ГКС также 
не имело под собой основания, так как в соответствии 
с международными общепринятыми рекомендациями 
ни одна из форм синдрома Гийена–Барре не лечится 
кортикостероидами. «Золотым стандартом» является 
назначение иммуноглобулинов или проведение плаз-
мафереза [8]. Диагноз полимиозита был констатиро-
ван без выполнения необходимых ревматологических 
исследований, определения уровня КК, а также про-
ведения ЭМГ. Более того, при повторном назначении 
больших доз ГКС не учтено отсутствие эффекта 
при первой попытке лечения гормональными препа-
ратами. Характер болевого синдрома, а также локали-
зация боли не соответствовали болезни Бехтерева. 
Боль в мышцах разной интенсивности – частая жало-
ба при БППН и отмечается в 76 % случаев в мышцах 
плечевого пояса и в 52–60 % случаев в мышцах бедер 
и поясницы [9]. Обычно пациенты характеризуют боль 
как тупую / давящую (76 %), изнуряющую (68 %), не-
переносимую (60 %). Отсутствие специфических кли-
нических и лабораторных проявлений, широкий диа-
пазон дебюта, а также фенотипическое сходство 
с ПКМД затрудняют диагностику БППН.
Наличие болевых ощущений в области спины 
и конечностей может дезориентировать врачей и сме-
стить вектор диагностики в сторону вертеброгенной 
дегенеративной патологии или патологии крупных 
суставов. Несмотря на наличие миопатических прояв-
лений, первично-мышечная патология была заподоз-
рена только через 6 лет с момента появления первых 
симптомов. При этом болевой синдром и слабость 
мышц первоначально были расценены как следствие 
воспалительной миопатии – полимиозита. Недоста-
точная оценка статуса и анамнеза пациентки, отсут-
ствие доказательств воспалительной аутоиммунной 
причины поражения мышц, эффекта терапии адекват-
ными дозами ГКС задержали проведение необходимо-
го исследования активности фермента АГ.
В описанном клиническом случае у пациентки 
при выполнении МРТ выявлены выраженные измене-
ния паравертебральных мышц. Для БППН характерны 
дистрофические изменения мышц, причем это каса-
ется вовлечения паравертебральной мускулатуры уже 
на ранних стадиях болезни [10, 11]. Вовлечение в па-
тологический процесс параспинальных мышц с раз-
витием слабости, а также остеопороз, как следствие 
основного процесса у пациентов с гликогенозом 2-го 
типа, часто сопровождаются патологическими пере-
ломами тел позвонков [12]. Обнаруженный у пациент-
ки патологический перелом тела позвонка L4 необ-
ходимо рассматривать следствием изменения 
минеральной плотности костных структур и слабости 
паравертебральных мышц на фоне прогрессирования 
основного патологического процесса. Рекомендуется 
проведение скрининговых исследований на наличие 
БППН у пациентов с патологическими бессимптом-
ными переломами позвонков и структурных измене-
ний мышц по данным МРТ [13].
По данным литературы, в среднем сроки постанов-
ки окончательного диагноза составляют 7–9 лет [1, 14]. 
Однако при наличии настороженности и целенаправ-
ленном диагностическом поиске их возможно сокра-
тить приблизительно до 1,3 года [8, 9].
Настороженность относительно БППН подразу-
мевает обязательную оценку неспецифических симп-
томов и признаков [3, 9, 15, 16], которые могут появ-
ляться в разной последовательности и усугубляться 
по мере развития болезни.
В алгоритм диагностики состояний, проявляю-
щихся прогрессирующей слабостью мышц поясов 
конечностей и особенно сопровождающихся одышкой 
вследствие недостаточности дыхательных мышц и диа-
фрагмы, с наличием повышения уровня КК или 
без него у пациентов с бессимптомной гиперкреатин-
киназемией, имеющих нарушение дыхательной функ-
ции по рестриктивному типу, в первую очередь реко-
мендуется определять активность лизосомального 
фермента АГ в сухом пятне крови. Анализ по сухому 
пятну крови – доступный, неинвазивный, информа-
тивный и простой в исполнении метод, не требующий 
специального оборудования и больших финансовых 
затрат [14, 16–18]. В последнее время определение 
активности фермента АГ все чаще используется 
для скрининга у пациентов с подозрением на наличие 
БП. В случае выявления снижения активности АГ 
проводится генетическое исследование для обнаруже-
ния мутации гена GAA [15, 18, 19].
В Республике Казахстан с 2012 г. принята стратегия 
раннего выявления БП среди пациентов с миопатией. 
С этой целью был разработан и утвержден клиниче-
ский протокол, согласно которому всем пациентам 
с проявлениями миопатии рекомендуется скрининг 
активности фермента АГ по сухому пятну крови. Регу-
лярно проводятся обучающие семинары и «круглые 
столы» с привлечением специалистов поликлиник 
и стационаров (терапевтов, невропатологов, ревмато-
логов, сомнологов), которые могут на практике столк-
нуться с пациентом с БППН.
Отказ пациентки и ее ближайших родственников 
от дальнейшего обследования указывает также на про-
блему осведомленности населения в вопросах наслед-
ственных болезней. Пациенту легче согласиться с на-
личием любого приобретенного заболевания, чем 
принять факт обнаружения в семье генетической па-
тологии.
Заключение
БП – наследственное заболевание, которое 
не имеет специфических клинических и лабораторно-
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инструментальных признаков. Наличие у пациента 
миопатических проявлений, особенно в сочетании 
с дыхательной недостаточностью, должно насторожить 
врача в отношении гликогеноза 2-го типа. Ранняя 
диагностика БППН дает возможность немедленно 
начать патогенетическую ФЗТ, которая замедляет раз-
витие болезни, в ряде случаев улучшает или на дли-
тельное время стабилизирует моторные возможности 
пациента, улучшает дыхательную функцию, а также 
позволяет отложить время использования вспомога-
тельных средств для передвижения и искусственной 
вентиляции легких.
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